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Cardiopatia Congénita na Síndrome de Down 




 A Síndrome de Down é a patologia cromossómica mais frequente e está associada 
a vários fenótipos patológicos. Cerca de metade dos indivíduos afectados tem cardiopatia 
congénita, sendo esta patologia a principal causa de morte nos primeiros anos de vida. 
Adicionalmente, a malformação cardíaca contribui de forma importante para o aumento 
da morbilidade verificada nesta população.  
Na Síndrome de Down, a cardiopatia congénita mais frequente é o defeito do septo 
aurículo-ventricular, nomeadamente o de tipo completo, o qual ocorre em cerca de 25% 
dos casos. Outras patologias frequentes incluem: defeito do septo ventricular e auricular 
isolados, persistência do canal arterial e tetralogia de Fallot. Os indivíduos com Síndrome 
de Down sem cardiopatia congénita têm também maior incidência de patologia cardíaca 
adquirida e doenças em outros órgãos com manifestações a nível do coração.  
Pretendemos, nesta revisão da literatura, aprofundar o tema das cardiopatias 
congénitas mais frequentemente associadas à Síndrome de Down, de forma a que a sua 
leitura possa contribuir para alertar para o conhecimento das mesmas, incluindo a sua 
profilaxia, diagnóstico, tratamento e seguimento precoces e adequados, visto que o 
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 Down syndrome is the most frequent chromosomal pathology and is associated 
with many deleterious phenotypes. Congenital heart disease is present in about half of 
these patients and it is the main cause of death in the first years of life. Furthermore, 
cardiac malformations contribute importantly to morbidity in this population.  
The most frequent congenital heart disease in Down Syndrome is atrioventricular 
septal defect, mainly the complete type, observed in about 25% of individuals with Down 
Syndrome. Other frequent heart diseases include isolated ventricular septal defect, atrial 
septal defect, patent ductus arteriosus and tetralogy of Fallot. 
Also, individuals with Down Syndrome but without congenital heart 
malformations have a higher tendency of acquired cardiac disease and other systemic 
diseases with cardiac involvement.  
This revision of congenital heart diseases in Down Syndrome intends to alert to 
the problem and to the importance of an early and appropriate prophylaxis, diagnosis, 
treatment and follow-up of these pathologies which are responsible for the most 
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LISTA DE ABREVIATURAS 
 
AD – Aurícula direita 
ADN – Ácido desoxirribonucleico  
AE – Aurícula esquerda 
AV – Aurículo-ventricular 
CIV – Comunicação interventricular 
CPC – Cardiopatia congénita  
DSAV – Defeitos do septo aurículo-ventricular  
DSAVc - Defeitos do septo aurículo-ventricular tipo completo 
DSV – Defeitos do septo ventricular 
DSA – Defeitos do septo auricular  
DSA OP - Defeitos do septo auricular tipo ostium primum 
DSA OS - Defeitos do septo auricular tipo ostium secundum  
ECG – Electrocardiograma  
EI – Endocardite infecciosa 
EIC – Espaço intercostal 
ESC - Sociedade Europeia de Cardiologia  
HTP – Hipertensão pulmonar 
HVD – Hipertrofia ventricular direita  
HVE – Hipertrofia ventricular esquerda  
IC – Insuficiência cardíaca  
PAP – Pressão da artéria pulmonar 
PCA – Persistência do canal arterial 
RM – Ressonância magnética  
RVP – Resistência vascular pulmonar  
RVS - Resistência vascular sistémica 
RXT – RX tórax 
S. Down - Síndrome de Down 
TC – Tomografia computorizada  
TF – Tetralogia de Fallot  
VD – Ventrículo direito 
VE – Ventrículo esquerdo 
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A Síndrome de Down (S. Down) é uma doença genética que afecta 12 a 15 mil 
pessoas em Portugal, sendo uma importante causa de dificuldades de aprendizagem. 
Adicionalmente, está associada a manifestações patológicas em diversos sistemas, 
determinando importante limitação da qualidade de vida.  
Os indivíduos afectados têm maior incidência de várias malformações congénitas, 
sendo a cardíaca a mais prevalente e importante, em termos prognósticos e de qualidade 
de vida. O diagnóstico pré-natal destas patologias poderá associar-se a uma melhor 
abordagem destas crianças logo após o nascimento, com consequente definição de 
estratégias preventivas e terapêuticas mais eficazes e adaptadas a cada indivíduo.  
As cardiopatias congénitas (CPC) são as malformações neonatais mais prevalentes, 
com uma incidência estimada de 50% na população com S. Down. Nos indivíduos com 
S. Down, são a principal causa de morte nos primeiros anos de vida e um importante 
factor associado ao aumento da morbilidade em todas as idades.  
A esperança média de vida dos indivíduos com S. Down tem aumentado ao longo 
dos anos, em parte pela correcta abordagem das CPC. Contudo, estas cardiopatias têm 
repercussões em outros sistemas, como o respiratório. Também os indivíduos com S. 
Down mas sem CPC podem apresentar cardiopatia adquirida.  
Assim, a definição de estratégias eficazes de diagnóstico, tratamento e seguimento 
são imprescindíveis na abordagem desta população, de forma a atenuar as consequências 
decorrentes desta síndrome, motivo que apoia a necessidade de seguimento regular aos 
indivíduos afectados.  
Pretende-se, neste trabalho de pesquisa, fazer uma revisão da literatura sobre a S. 
Down, identificar e caracterizar as CPC mais frequentes nesta população, focar as 
cardiopatias não congénitas e patologias extracardíacas com afecção cardíaca com maior 
incidência nestes indivíduos e tecer alguns considerandos sobre o seguimento adequado 
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 De acordo com os objectivos deste trabalho, foi realizada uma pesquisa na base 
de dados PUBMED, usando como palavras-chave: ‘Down syndrome’, ‘Down syndrome 
congenital heart disease’, ‘Down syndrome cardiopathy’, ‘Down syndrome heart 
defects’, ‘Down syndrome heart’, ‘trisomy 21’, ‘trisomy 21 congenital heart disease’, 
‘atrioventricular septal defect’, ‘ventricular septal defect’, ‘atrial septal defect’, ‘patent 
ductus arteriosus’ e ‘tetralogy of Fallot’, a fim de adquirir bibliografia actualizada e 
fidedigna sobre o tema definido.  
De forma a selecionar as referências bibliográficas, foram definidos os seguintes 
critérios de inclusão:  
 Filtro cronológico: de 01/01/2005 a 06/10/2015; 
 Acesso gratuito e completo ao texto; 
 Língua inglesa.  
Adicionalmente, foram incluídos dois artigos que não respeitam o filtro 
cronológico, bem como dois livros e três artigos em língua portuguesa e espanhola, mas 
que foram utilizados dada a sua relevância para o trabalho.  
Foram também utilizados como referência bibliográfica livros nas áreas de 
Pediatria, Genética, Obstetrícia e Medicina Interna, de forma a completar a informação 
referida no trabalho, bem como as recomendações da Sociedade Europeia de Cardiologia 
(ESC), com o objectivo de actualizar as orientações do tratamento e seguimento das 
principais cardiopatias congénitas associadas à Síndrome de Down. Foi igualmente 
utilizada informação presente no portal da Associação de Apoio às Crianças com 
Trissomia 21 do Algarve (APATRIS 21) 1, por ter dados referentes à epidemiologia desta 
doença em Portugal.  
Após avaliação das fontes bibliográficas, foi feita a selecção de 80 artigos 
científicos, capítulos de 8 livros, um documento das recomendações da ESC e informação 
da associação APATRIS 21, tendo em conta a sua fidedignidade, relevância e actualidade.  
Foram excluídas as fontes bibliográficas que não se incluíam nos critérios pré-
definidos, por não respeitarem o filtro cronológico e/ou não serem consideradas 
relevantes ou actuais. 
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1. SÍNDROME DE DOWN – ASPECTOS GERAIS 
 
1.1 Definição e Epidemiologia 
A S. Down é uma doença causada pela trissomia do cromossoma 21 e está associada 
a vários fenótipos patológicos, sendo a principal causa genética de dificuldades de 
aprendizagem.2-12 
É a patologia cromossómica mais frequente, sendo responsável por 53% de todas 
as alterações cromossómicas identificadas.13-16 Em Portugal, nascem 100 a 120 crianças 
com trissomia 21 anualmente, prevendo-se que existam entre 12 a 15 mil pessoas 
portadoras de S. Down no país.1  
 
1.2 Etiologia e Factores de Risco 
O cromossoma 21 extra pode ser resultante de não-disjunção meiótica (94%), 
translocação (5%) ou mosaicismo (1%).9 
Na não-disjunção meiótica, um dos gâmetas paternos (em 90% dos casos de origem 
materna), possui dois cromossomas 21 e, ao ser utilizado na fertilização, origina um 
zigoto com três cópias deste cromossoma.17,18  
No segundo caso, existe translocação não-equilibrada entre o cromossoma 21 e 
outro cromossoma acrocêntrico (geralmente o 14, mas também o 13, 15 ou 22) - 
translocação Robertsoniana - sendo que em 25% dos casos existe translocação equilibrada 
nos progenitores.9,17,18  
No mosaicismo, os indivíduos afectados têm 2 populações de células: uma com 
trissomia 21 e outra com cariótipo normal, fenómeno decorrente da não-disjunção 
mitótica num zigoto sem doença cromossómica ou da não-disjunção mitótica num zigoto 
com trissomia 21.9,17,18  
Poderá existir uma outra situação, a trissomia parcial do cromossoma 21, em que 
apenas o braço longo do cromossoma 21 está triplicado.17  
Os fenótipos dos indivíduos com S. Down são complexos e muito variáveis.19,20  
Tem-se verificado que a trissomia dos genes do cromossoma 21 é necessária mas 
não suficiente para provocar determinadas manifestações fenotípicas e que algumas 
manifestações da doença estão associadas a alterações em outros cromossomas, sendo 
assim provável que os fenótipos da S. Down sejam resultado de uma desregulação 
genética mais generalizada.3,19,20 
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A idade materna avançada é o principal factor de risco para o desenvolvimento da 
S. Down, havendo aumento exponencial do mesmo a partir dos 35 anos (Fig.1).21 
Mutações em genes mitocondriais e alterações do metabolismo do folato maternos têm 
sido associados à S. Down, tendo o uso de ácido fólico e ferro durante o primeiro mês de 
gestação demonstrado efeito profiláctico nesta doença.22 Recentemente, a idade paterna 
avançada foi também associada à S. Down.23 Também, uma dieta rica em folato poderá 
estar associada a menor incidência de erros meióticos, nomeadamente a não-disjunção do 
cromossoma 21, em homens.21 Adicionalmente, a exposição materna a toxinas, vírus e 
radiação também desempenha um papel importante na etiologia da S. Down.24 
Assim, é provável que factores genéticos, epigenéticos e ambientais contribuam 









Idade materna (anos) 
Fig.1 – O risco de gestação de indivíduos com S. Down aumenta exponencialmente com 
a idade materna. Fonte: Lewis, R (2010) 
 
1.3 Diagnóstico 
O diagnóstico da S. Down é realizado através de análise cromossómica com 
obtenção do cariótipo, podendo ser efectuado no período pré ou pós-natal.25 
O diagnóstico pré-natal tornou-se mais eficaz após a introdução dos rastreios do 
primeiro e segundo trimestres de gravidez.26 
O rastreio do primeiro trimestre inclui: idade materna, medição da espessura da 
translucência da nuca por ecografia fetal e medição da gonadotrofina coriónica humana 
livre (ß-hCG) e proteína plasmática A associada à gravidez (PAPP-A) no soro materno, 
com sensibilidade de 90 a 93% e taxa de falsos positivos de 3 a 5%.13 
O rastreio do segundo trimestre, realizado entre as 15 e 20 semanas, inclui idade 
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conjugado, α-fetoproteína (AFP) e níveis de inibina A, com sensibilidade de 75 a 80% e 
5% de falsos positivos.13  
As alterações dos marcadores bioquímicos que aumentam a suspeita de S. Down 
são o aumento da ß-hCG e da inibina A e a diminuição dos níveis de PAPP-A, estriol 
não-conjugado e α-fetoproteína.13,24 
A única alteração ecográfica comprovadamente eficaz e praticável no rastreio da S. 
Down é o aumento da translucência da nuca.27,28 Contudo, existem outras alterações que 
aumentam a sensibilidade do rastreio do segundo trimestre, se valorizadas em fetos com 
suspeita de doença cromossómica, nomeadamente: ausência dos ossos próprios do nariz, 
regurgitação tricúspide e inversão do fluxo do ducto venoso.28,29 
Se estes rastreios forem positivos, a grávida deve ser referenciada a consulta de 
genética e ser submetida a uma das técnicas invasivas de diagnóstico pré-natal de S. 
Down, nomeadamente amniocentese ou biópsia de vilosidades coriónicas, para posterior 
análise do cariótipo.13  
A detecção de ADN (ácido desoxirribonucleico) fetal livre no sangue materno 
constitui um método recente e promissor, uma vez que este ADN apenas é detectável 
durante a gravidez em causa, é um método não invasivo e tem demonstrado maior 
sensibilidade e menor número de falsos positivos, quando comparado com os rastreios do 
primeiro e segundo trimestres.13,19,30 
O diagnóstico pós-natal implica colheita de sangue ou fibroblastos derivados da 
pele ao indivíduo afectado e posterior análise do cariótipo.9,31 
 
1.4 Fenótipo 
Os fenótipos da S. Down são variáveis, mas a doença é, geralmente, facilmente 
diagnosticável ao nascimento.32,33 Estes indivíduos apresentam braquicefalia e cabelo 
fino e escasso. A aparência facial é característica, nomeadamente: face redonda, orelhas 
pequenas e baixamente implantadas, fendas palpebrais oblíquas, pregas epicânticas, 
manchas de Brushfield em torno da íris, face média hipoplásica, nariz pequeno e base 
nasal achatada, boca pequena, lábios finos, macroglossia, língua protusa e queixo 
pequeno (fig.2A). Outras manifestações incluem: hipotonia, hiporreflexia, baixa estatura, 
hiper flexibilidade, hiperlaxidão ligamentar, pescoço curto, pele excessiva na nuca, 
aumento do espaço entre o 1º e 2º dedos dos pés - sinal da sandália (fig.2B), mãos curtas 
e largas geralmente com uma única prega palmar transversa (fig.2C) e clinodactilia do 
quinto dedo.9,17,18,19,24,32,33,34  
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 A - Aparência facial típica          B – Sinal da sandália      C – Prega palmar única 
Fig.2 – Características fenotípicas da S. Down. Fonte: Lissauer, T. (2012) 
 
1.5 Patologias Associadas 
Muitas crianças com S. Down apresentam malformações congénitas que necessitam 
de intervenção médica e cirúrgica.35 Cerca de 50% destes indivíduos apresenta CPC e 
10% têm malformações gastrointestinais, principalmente atrésia duodenal, pâncreas 
anular, ânus imperfurado, doença de Hirschsprung, fístula traqueoesofágica e hérnia 
umbilical.9,17,18,26,36 Em 4-18% existe hipotiroidismo congénito, apesar da forma 
adquirida ser mais frequente (40%).18,37 Em 6% dos casos há luxação congénita da anca 
e em 3% cataratas congénitas.19,36 Há maior incidência de laringotraqueomalácia, 
hipoplasia pulmonar e do timo, sendo as malformações do sistema urogenital também 
mais frequentes.36 
Nos últimos 50 anos, a sobrevivência da S. Down durante o primeiro ano de vida 
aumentou significativamente, de menos de 50% para mais de 90%.38 Apesar da melhoria 
dos cuidados de saúde ter conduzido ao aumento da esperança média de vida destes 
indivíduos, eles continuam a sofrer de várias patologias importantes, particularmente 
durante os seus primeiros anos de vida.37,39 Também, muitas doenças relacionadas com o 
envelhecimento manifestam-se mais precocemente nos indivíduos com S. Down.37 
Estes pacientes apresentam um grau variável de défice motor e cognitivo.8,18 As 
alterações da marcha e a hipotonia, que em alguns casos é muito marcada, poderão 
contribuir para o atraso motor verificado.25 O quociente de inteligência é baixo na 
infância, estabilizando na adolescência, podendo ser leve (QI 50-70), moderado (QI 35-
50) ou severo (QI 20-35).25,26 Verifica-se atraso da linguagem, havendo dificuldades na 
articulação verbal e fonação, agravadas pelas suas características faciais dismórficas.40 
Em 75% dos indivíduos há défice auditivo (com otite média serosa em 50-70% dos casos) 
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e em 60% patologia oftalmológica, principalmente estrabismo (27-57%), erros refractivos 
graves (27-77%), nistagmo (20%) e cataratas (15%), havendo também maior incidência 
de glaucoma e obstrução do canal lacrimal.25,26 Para além das suas características faciais, 
a hipertrofia amigdalina contribui para os 50-75% de casos de síndrome de apneia 
obstrutiva do sono.41 Há maior incidência de hipertensão pulmonar (HTP), tendo estes 
indivíduos maior susceptibilidade a infecções, principalmente respiratórias.26,36,38,42 
Indivíduos sem CPC adquirem frequentemente prolapso da válvula mitral (46%) e 
regurgitação aórtica (17%) na adolescência ou idade adulta.25,30,42,43 A hipodontia e atraso 
na erupção dentária ocorrem em 23% dos casos.26 As patologias hematológicas são 
frequentes, nomeadamente macrocitose (66%), policitémia (18-64%), anemia (3%) e 
leucemia (1%).2,18,25,26,36 Há aumento da incidência de patologia dermatológica, 
principalmente foliculite (50-60%), hiperqueratose palmoplantar (40.8%) e dermatite 
seborreica (30.9%).25 Doenças auto-imunes, como doença celíaca (5%), diabetes mellitus 
tipo 1 (1%) e vitiligo são igualmente frequentes.25,26 Existe aumento de doença ortopédica 
nestes indivíduos, principalmente instabilidade atlanto-axial (10%), hipoplasia vertebral, 
escoliose, artrite e osteoporose.18,25,26,36,41 Autismo ocorre em 1% das crianças e 17.6% 
dos indivíduos com menos de 20 anos tem patologia psiquiátrica, mais frequentemente 
perturbação de défice de atenção e hiperactividade (6.1%) e comportamento agressivo 
(6.5%); 25.6% dos adultos tem algum tipo de patologia psiquiátrica, mais frequentemente 
depressão major (6.1%) e comportamento agressivo (6.1%).25,26 Há igualmente um 
aumento do risco de patologia neurológica, nomeadamente convulsões e doença de 
Moyamoya.26 Há maior incidência de doença tiroideia (40%), excesso de peso (47%), 
obesidade (31%), obstipação e doença do refluxo gastroesofágico.13,25,26,42 O atraso 
estaturo-ponderal tem início na fase pré-natal e é mais evidente em crianças com CPC.23 
Nesta população, a puberdade inicia-se mais precocemente, tendo o sexo masculino 
fertilidade diminuída e o feminino menopausa mais precoce.23,25 Existe um aumento 
significativo do risco de desenvolvimento de Doença de Alzheimer em idade precoce (40 
anos), sendo que, aos 60 anos, 50-70% dos indivíduos tem demência.2,25,41 
Apesar da incidência de leucemia e tumores do testículo estar aumentada na 
população com S. Down, o risco de desenvolver a maior parte dos tumores sólidos é 
menor.2,25,36 Também, indivíduos do sexo feminino aparentam estar menos predispostos 
a desenvolver cancro da mama, possivelmente pela menor esperança média de vida ou 
menopausa mais precoce.36,37 Nestes indivíduos há igualmente uma menor incidência de 
hipertensão arterial.2,19  
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1.6 Tratamento e Seguimento 
Não existe tratamento para a S. Down, pelo que apenas podem e devem ser tratadas 
as complicações que lhe são associadas.19 
As patologias destes indivíduos devem ser monitorizadas e idealmente os doentes 
devem ser submetidos a avaliação periódica com eventual realização de exames 
complementares dirigidos às doenças mais frequentemente associadas a esta síndrome.25 
Devem igualmente realizar vacina antipneumocócica e da gripe anualmente e profilaxia 
da infecção por vírus sincicial respiratório.19,25,26,36 
 
1.7 Prognóstico 
Actualmente, muitas das patologias médicas associadas à S. Down são tratáveis, 
pelo que a esperança média de vida aumentou de apenas 12 anos em 1940 para cerca de 
60 anos nos países desenvolvidos.6,7,22,23,44 Mais de 85% das crianças sobrevivem ao 
primeiro ano de vida e pelo menos 50% vive mais de 50 anos.9,24 
O diagnóstico correcto e atempado, seguimento clínico, profilaxia e tratamento das 
patologias médicas e cirúrgicas associadas, são essenciais para a existência de um 
prognóstico favorável.25,26 Por outro lado, a diversidade de fenótipos e existência e 
gravidade de outras patologias determinam diferentes prognósticos.25,26  
A morbilidade e mortalidade dos indivíduos com S. Down é predominantemente 
definida pela existência e gravidade da CPC.6,7,15,32,42 
As principais causas de internamento hospitalar são as CPC, infecções respiratórias 
e patologia hematológica (anemia) e a mortalidade neonatal e infantil é 5 e 8 vezes 
superior, respectivamente, nos indivíduos com S. Down comparativamente à população 
geral, factor principalmente atribuível à CPC.39,40,44 
Existe uma forte correlação entre a presença de CPC e a mortalidade durante os 10 
primeiros anos de vida, sendo o prognóstico melhorado se a mesma for corrigida 
cirurgicamente em idade precoce.37 As principais causas de morte, em todas as idades, 
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2. CARDIOPATIA CONGÉNITA NA SÍNDROME DE DOWN 
 
2.1 Definição e Epidemiologia 
A CPC é uma anomalia estrutural ou funcional do coração que está presente ao 
nascimento, resultante dum desenvolvimento anormal no período embrionário.3,45 
Considerando todas as patologias congénitas, estima-se que a cardíaca represente 
40% dos casos, sendo a mais frequente e a que mais contribui para o aumento da 
morbilidade e mortalidade, com uma incidência de 1% na população geral.4,45,46 
Em 30% dos casos ocorre associada a síndromes genéticas ou malformações 
extracardíacas e em 4-10% à S. Down.3-5  
A incidência e tipos de CPC em doentes com S. Down variam consoante os estudos 
efectuados e as suas características populacionais.4,5,6,14,15,43,45,47-53 Entre 16-65% destes 
indivíduos têm CPC, sendo que na Europa e Estados Unidos da América os defeitos do 
septo aurículo-ventricular tipo completo (DSAVc) são os mais frequentes -60%-, na Ásia 
são os defeitos do septo ventricular (DSV) -40%- e na América Latina os defeitos do 
septo auricular tipo ostium secundum (DSA OS) -40%.12,49 
Na Europa, a incidência de CPC na S. Down varia entre 35-65%, consoante os 
estudos.19,23,36,42,54 As CPC mais frequentemente associadas ao S. Down são: defeitos do 
septo aurículo-ventriular (DSAV) -30-60%-, DSV -20-35%-, DSA OS -8-10%-, 
persistência do canal arterial (PCA) -7% e tetralogia de Fallot (TF) isolada -3-7% -, sendo 
que em 1% dos casos existe coartação da aorta, arco aórtico direito ou arteiras subclávias 
direitas aberrantes.3,11,23,25,36,52,54 
A incidência de CPC na S. Down é superior no sexo feminino.23 No que respeita a 
DSAV, verificou-se que o sexo feminino e a raça negra são duas vezes mais afectados, 
sendo a raça hispânica menos afectada que a caucasiana.3,44,51,52 
 
2.2 Etiologia e Factores de Risco 
A elevada incidência mas penetrância incompleta das CPC na S. Down sugere a 
existência de genes em outros cromossomas (que não o 21), que contribuam para o 
desenvolvimento destas cardiopatias.3,20,45,46,55 Assim, a S. Down é considerado um factor 
de risco para CPC, representando uma condição génica sensibilizante, na qual outros 
genes e factores epigenéticos e ambientais actuam, contribuindo para o aumento da 
incidência de doença cardíaca.3,44,55,56,57 
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Os factores de riscos para CPC identificados são: doenças maternas (fenilcetonúria, 
diabetes pré-gestacional e doença febril durante o 1º trimestre, principalmente rubéola), 
toma de medicamentos durante a gravidez (talidomida, isotretinoína e bendectina) e 
tocólise com indometacina.57,58,59 A toma de anti-inflamatórios não esteróides 
(naproxeno, diclofenac, cetoprofeno, indometacina e sulindac) e de trimetoprim-
sulfonamida durante a gravidez, obesidade e exposição materna a solventes, tintas, 
pesticidas e poluição ambiental foram associadas a maior incidência de CPC.47,58  
A hiperhomocisteinémia materna tem sido associada a aumento do risco de CPC, 
sendo que a suplementação materna com ácido fólico e vitamina B12 diminui o risco de 
CPC em indivíduos com S. Down (à excepção dos DSV).3,60 
Doença materna febril e infecção por influenza têm sido associadas a aumento da 
incidência de DSAV.59 O consumo materno de tabaco tem sido relacionado com DSAV, 
TF e defeitos do septo auricular (DSA) e o de álcool com DSV.3,57,58 
 
2.3 Diagnóstico 
O diagnóstico pré-natal de S. Down é indicação para realização de ecocardiografia 
fetal, da mesma maneira que, perante diagnóstico de CPC, deve ser realizada análise do 
cariótipo.27 A ecocardiografia fetal é diagnóstica a partir das 10-12 semanas de gestação 
e detecta DSAV, DSV grandes e TF, sendo um recurso importante na adequação da 
abordagem ao recém-nascido.3,33,47,51 
No período pós-natal, é recomendado o rastreio de CPC por oximetria de pulso a 
todos os recém-nascidos.50,57 
Pela maior incidência de CPC na S. Down, todos os recém-nascidos com esta 
síndrome devem ser submetidos a estudo ecocardiográfico (exame mais sensível na 
detecção de CPC) ou electrocardiografia (ECG), se o primeiro não for possível, dado que 
o exame objectivo completo detecta apenas 50% das CPC.3,4,14,15,50 
Recomenda-se que às 6 semanas de vida seja conhecido o estado cardíaco das 
crianças e, nas que tiverem patologia, esteja estabelecido um plano de intervenção.50 
Assim, se o exame clínico ou ECG do recém-nascido estiverem alterados, este deve ser 
avaliado por Cardiologia Pediátrica, com realização de ecocardiograma, nas primeiras 
duas semanas de vida.50 Nos casos em que foi realizado ecocardiograma após o 
nascimento e este é patológico, a criança deve ser referenciada para esta especialidade na 
mesma altura, sendo que em ambos os casos deve ser estabelecido um plano de tratamento 
até às 6 semanas de vida.50 Se não houver alterações no exame clinico nem nos exames 
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complementares de diagnóstico, os recém-nascidos devem realizar um ecocardiograma 
às 6 semanas de vida e ser referenciados para Cardiologia Pediátrica.50 
 
2.4 Apresentação Clínica 
Difere consoante a patologia, pelo que será desenvolvida adiante.  
 
2.5 Tratamento 
A maioria das CPC associadas ao S. Down requer tratamento cirúrgico, devendo 
este ocorrer nos primeiros anos de vida, de forma a obter um prognóstico mais favorável, 
principalmente nas CPC que possam provocar HTP.50 
Aspectos mais pormenorizados sobre o tratamento serão discutidos adiante.  
 
2.6 Seguimento 
Indivíduos com S. Down com ou sem CPC necessitam de seguimento durante toda 
a vida, pela possibilidade de surgimento de complicações ou patologia cardíaca de novo.13 
É importante a prevenção da endocardite infeciosa (EI) nestes indivíduos com 
patologia cardíaca estrutural, através da higiene oral, evicção de piercings corporais, de 
tatuagens, de injecção de substâncias ilícitas e profilaxia antibiótica previamente à 
realização de procedimentos invasivos.50 
 
2.7 Profilaxia 
A prevenção primária das CPC consiste em medidas maternas, incluindo a 
vacinação contra a rubéola, controlo da glicémia, evicção de medicamentos teratogénicos, 
do contacto com indivíduos com doenças febris, da exposição a solventes orgânicos, 
tabaco e poluição ambiental e toma de suplementos durante a gravidez.47 
 
2.8 Prognóstico 
As CPC representam a principal causa de morte nos dois primeiros anos de vida de 
pacientes com S. Down, estando o prognóstico relacionado com o diagnóstico e 
tratamento adequados e precoces.3,6,7,23,32,61 
Se estas não forem tratadas, agravar-se-á a função cardíaca, surgindo doença 
valvular, arritmias e insuficiência cardíaca (IC).61 Por outro lado, as CPC condicionam 
maior susceptibilidade a infecções, atraso estaturo-ponderal e doença vascular 
pulmonar.2,42,54 
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Actualmente, a mortalidade peri-operatória da correcção de CPC é semelhante em 
indivíduos com e sem S. Down.62 No entanto, o tempo de internamento pós-cirúrgico é 
mais longo (principalmente nos casos de correcção de DSAV, DSV e TF) e existem 
comorbilidades, nomeadamente HTP, obstrução da via aérea e hipotiroidismo, que 
condicionam maior período de ventilação e permanência em Unidade de Cuidados 
Intensivos, no primeiro caso.11,13,63,64 As arritmias auriculares e infecções respiratórias são 
as complicações pós-cirúrgicas mais frequentes.10 
Tem sido verificada maior incidência de eventos cardiovasculares major (doença 
coronária isquémica e acidente vascular cerebral) nos indivíduos com S. Down, em 
relação à população geral.65 A obesidade, diabetes mellitus, hipotiroidismo, CPC e 
possível resistência à leptina têm sido propostos na explicação deste fenómeno.66 A 
própria CPC, procedimentos cirúrgicos decorrentes da mesma, arritmias auriculares, HTP 
e doença de Moyamoya podem justificar esse aumento.65 Por outro lado, foi identificado 
em fetos com S. Down aumento dos níveis de apolipoproteína A e de colesterol total.66 
O uso de biomarcadores - troponina como marcador de lesão miocárdica, PIIIP 
(procollagen III peptide) como marcador de fibrose miocárdica e remodelação do estroma 
e péptidos natriuréticos de tipo B (BNP e NT-proBNP) como marcadores de IC - tem sido 
sugerido como método de seguimento e prognóstico de CPC em crianças.67 
 
3. CARDIOPATIAS ESPECÍFICAS 
3.1 DEFEITOS DO SEPTO AURÍCULO-VENTRICULAR 
 
3.1.1 Definição e Epidemiologia 
Esta CPC é caracterizada pela existência de vários defeitos cardíacos resultantes de 
diferentes graus de desenvolvimento incorrecto da porção terminal do septo auricular, do 
septo interventricular e das válvulas aurículo-ventriculares (AV).64,68 Em todos os casos, 
existe uma válvula AV comum, posição mais anterior da válvula aórtica e aumento da 
relação entre o tracto de entrada e saída do ventrículo esquerdo (VE).10,33,34 As variações 
anatómicas dos folhetos da válvula AV comum relativamente a si próprios, estruturas 
septais e junção AV determinam diferentes tipos de DSAV.11 
Segundo a International Paediatric and Congenital Cardiac Code, esta CPC é 
dividida em três tipos: completo, parcial e intermédio (ou transitório), havendo ainda 
diferenciação entre defeitos com ventrículos não-equilibrados.69  
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A válvula AV comum possui 5 folhetos, sendo os 2 centrais comuns aos 
componentes direito e esquerdo.34 
No tipo parcial (ostium primum ou DSA ostium primum – DSA OP), os 2 folhetos 
da válvula AV unem-se, pelo que, apesar de só haver um anel valvular AV, existem dois 
orifícios, um para cada ventrículo, havendo shunt apenas acima deste nível – shunt 
auricular (figs.3A e 4A).18,33,34,69 Menos frequentemente, os folhetos valvulares estão 
apenas parcialmente fundidos e anexados ao septo auricular, havendo shunt ventricular – 
defeito habitualmente conhecido por DSV de entrada (fig.4B).69 A parte esquerda da 
válvula AV possui geralmente uma comissura mediana, correspondente a um intervalo 
entre os folhetos superior e inferior da mesma, por onde pode existir regurgitação.9,34,69 
No tipo completo (DSAVc - mais frequente, 56-75% dos casos), os 2 folhetos 
centrais da válvula estão separados um do outro, do septo interventricular e do 
interauricular, o que resulta na existência de um orifício AV único para ambos os 
ventrículos (fig.3B).33,34,64,69 Adicionalmente, estas alterações condicionam shunts 
auriculares e ventriculares, com desproporção importante entre os tractos de entrada e 
saída ventricular, sendo frequente a insuficiência da válvula AV e obstrução do tracto de 
saída do VE (fig.4C).10,64 Dependendo da morfologia e inserção do folheto superior 
(anterior) da válvula AV comum, existem 3 tipos de DSAVc: A, B e C – pela classificação 
Rastelli.64,70 Nos defeitos tipo A, os mais frequentes na S. Down e de maior facilidade de 
correcção cirúrgica, o folheto está quase completamente aderente ao VE e está 
firmemente aderente ao septo ventricular por múltiplas inserções de cordas 
tendinosas.64,70 No tipo B, o folheto adere ao septo ventricular por um músculo papilar 
anormal do ventrículo direito (VD).70 No tipo C, raro na S. Down, o folheto não está 
aderente ao septo ventricular.64,70 
No tipo intermédio (ou transitório), existe defeito ostium primum e DSV, logo 
abaixo das válvulas AV, havendo contudo 2 orifícios AV separados.69  
Os DSAV podem ser diferenciados entre si pela existência de ‘desequilíbrio 
ventricular’ (ventricular imbalance), que ocorre em 6-10% dos casos, em que a posição 
desigual da válvula AV comum condiciona diferentes graus de hipoplasia ventricular.69  
O defeito Gerbode, considerado por alguns autores um DSV, pode ser considerado 
um subtipo dos DSAV.69 Neste caso, há comunicação entre a aurícula direita (AD) e o 
VE.69 
Os DSAV correspondem a 4-7% de todas as CPC.33,69 Em 35% dos casos estão 
associados a patologia cromossómica, 50-74% da qual S. Down.71,72 Por outro lado, a 
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incidência de DSAV na S. Down é 20-25%.45,46,56,69 O tipo mais frequente nesta síndrome 
é o DSAVc com boa função da válvula AV, sem outras patologias cardíacas associadas, 
havendo contudo algumas associações com TF.34,69,73 
Os principais tipos de DSAV são os completos e os parciais, sendo estes últimos 
geralmente limitados aos DSA OP. Adicionalmente, não existe consenso na inclusão e 
nomenclatura de defeitos tipo intermédio/transitório na definição de DSAV, havendo 
autores que não consideram essa subdivisão. Adicionalmente, o defeito mais frequente na 
S. Down é o completo. Por estas razões, optámos por abordar neste trabalho as formas 
completas e parciais tipo ostium primum desta CPC. 
  
 A – Defeito parcial    B – Defeito completo 
Fig.3 – A relação entre os folhetos da válvula aurículo-ventricular comum determina a 
anatomia dos orifícios da mesma. Fonte: Craig, B (2006) 
 
 
      A – Shunt auricular  B – Shunt ventricular       C – Shunt auricular e ventricular 
Fig. 4 – A relação da válvula aurículo-ventricular comum com os septos determina 
diferentes graus de shunt. Fonte: Craig, B (2006) 
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3.1.2 Etiologia 
Os DSAV resultam de um incorrecto desenvolvimento embrionário das estruturas 
envolvidas na septação AV, tendo os coxins endocárdicos, protrusão mesenquimatosa 
dorsal e cápsula mesenquimatosa (mesenchymal cap) um papel fundamental.45,46,68,70,74 
O gene mais frequentemente associado aos DSAV é o CRELD1 (cysteine rich with 
epidermal growth factor like domain 1), que codifica uma proteína que funciona como 
molécula de adesão e é expressa durante o desenvolvimento do coxim endocárdico.2,19 
 
3.1.3 Fisiopatologia 
Nos defeitos completos existe shunt a nível auricular e ventricular, bem como 
insuficiência variável da válvula AV.18,33,34 Inicialmente, existe igualização das pressões 
ventriculares.34 Com a diminuição da resistência vascular pulmonar (RVP) após o 
nascimento, aumenta o shunt esquerdo-direito, com consequente aumento do fluxo 
pulmonar (risco de HTP e doença vascular obstrutiva pulmonar) e retorno venoso 
pulmonar.44 Este mecanismo, juntamente com a insuficiência da válvula AV, irá 
contribuir para a sobrecarga e consequente dilatação das cavidades cardíacas.14,18,33,34 
Nas crianças com S. Down, as pressões vasculares pulmonares tardam a diminuir 
após o nascimento, podendo inclusivamente manter-se elevadas. Adicionalmente, estes 
indivíduos têm maior incidência de HTP, mesmo na ausência de cardiopatia.13,14 Estas 
condições predispõem a inversão do fluxo sanguíneo pelo defeito, com consequente shunt 
direito-esquerdo (síndrome de Eisenmenger) a nível auricular e ventricular.13,18,44 O 
desenvolvimento de doença vascular obstrutiva pulmonar irreversível é contra-indicação 
para tratamento cirúrgico e limita de forma importante a terapêutica médica, com 
consequente agravamento do prognóstico.14 
Nos defeitos parciais (ostium primum), existe shunt esquerdo-direito através do 
ostium primum e possível regurgitação pelo defeito da válvula esquerda.35,36 Contudo, o 
aumento da pressão nas cavidades direitas não é geralmente marcado, sendo o shunt 
moderado e a regurgitação valvular esquerda leve a moderada.18,34 
Adicionalmente, pode ocorrer shunt directo entre o VE e AD.18,34 
 
3.1.4 Clínica 
Nos defeitos completos, surge, na maioria dos recém-nascidos, dispneia ligeira, 
cianose com o choro (pela inversão do shunt com o esforço) e hepatomegália.34 Entre as 
2-6 semanas de vida, com a diminuição da RVP, surgem sinais de IC, nomeadamente: 
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taquicárdia, taquipneia, tiragem subcostal e intercostal, cansaço e diaforese durante a 
alimentação, atraso estaturo-ponderal, infecções respiratórias recorrentes e cianose 
intermitente.18,33,34,64,70 Contudo, se houver insuficiência valvular marcada ou shunts 
importantes ao nascimento, os sinais de IC surgem na primeira semana de vida.33,34,75 
Nos defeitos parciais, os indivíduos podem ser assintomáticos, ou, em caso de DSA 
ou insuficiência valvular moderados, apresentarem fadiga, intolerância ao esforço e 
infecções respiratórias de repetição.18,33,34 
Tanto no defeito completo como no parcial poderá surgir, ao exame objectivo: 
hepatomegália, impulso direito, S1 normal ou aumentado, P2 aumentado, geralmente com 
desdobramento fixo, sopro de ejecção pulmonar, sopro meso-diastólico no bordo esternal 
inferior esquerdo ou ápex e sopro holossistólico no ápex cardíaco.18,33,34,70,76 
Nos casos de doença vascular pulmonar obstrutiva grave, o S2 pode ser palpável no 
foco pulmonar e pode existir sopro sistólico no bordo esternal inferior esquerdo.18,33,34,70 
Em qualquer caso, se houver shunt direito-esquerdo, ocorre cianose, especialmente 
observável na região peribucal e dedos das mãos e pés.14,18,33,34 
 
3.1.5 Diagnóstico 
Os DSAV são diagnosticáveis por ecocardiografia fetal, apesar deste método não 
detectar 2/3 dos casos de DSAVc, razão pela qual deve ser sempre realizado 
ecocardiograma no período neonatal.4,50,75 
No RX tórax (RXT), é possível detectar cardiomegália (mais evidente nos defeitos 
completos) e aumento da vascularização pulmonar.18,34 Se doença pulmonar vascular 
obstrutiva, apenas a artéria pulmonar e os seus ramos são proeminentes, sendo a 
vasculatura periférica menos evidente.33 
No ECG, nos defeitos completos, surge padrão de sobrecarga do VD (aumento da 
amplitude da onda R e ondas T positivas em V1) e do VE (ondas Q profundas e ondas R 
e T de amplitude aumentada em V5 e V6).34,70 Nos defeitos parciais, surge bloqueio AV 
de 1º grau, bloqueio de ramo direito e sinais de sobrecarga diastólica do VD.3,5,18 Em 
ambos, poderá existir desvio esquerdo e superior do eixo QRS, tanto maior quanto maior 
for o defeito, bloqueios AV e sinais de hipertrofia ventricular direita (HVD), esquerda 
(HVE) ou ambas, dependendo do grau do defeito e existência de HTP.5,14,18,33,34,69 
O estudo ecocardiográfico é o método preferencial para o diagnóstico, permitindo 
avaliar as cavidades cardíacas, defeitos septais, válvulas, cardiopatias associadas e, por 
doppler, regurgitação da válvula AV e shunts auriculares e/ou ventriculares.18,33,34,69 
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O cateterismo cardíaco e angiografia cardíaca estão indicados na suspeita de HTP 
irreversível, estando por isso especialmente indicados em indivíduos com S. Down.70  
A ressonância magnética (RM) cardíaca está indicada quando é necessária 
quantificação dos volumes e funções ventriculares e shunts.77 
A ventriculografia esquerda selectiva é útil no diagnóstico de DSAVc. Detecta-se 
a morfologia da válvula AV (que geralmente regurgita para ambas as aurículas), distorção 




O tratamento do DSAV é cirúrgico, uma vez que não ocorre encerramento 
espontâneo do defeito, devendo o mesmo ser realizado precocemente, pelo risco 
aumentado de HTP.33,64 
No defeito completo, a cirurgia correctora deve ser realizada antes dos 3 
meses.13,33,50,69,76 O procedimento consiste no encerramento do DSA e DSV, com 
reparação da patologia valvular (construção de dois componentes valvulares separados) 
e correcção das patologias associadas.70 A reparação dos defeitos septais pode ser 
realizada com recurso a um ou dois remendos ou técnica do remendo único modificada, 
em que a válvula AV é suturada ao septo interventricular e o DSA é encerrado com 
remendo único (fig. 5).69,70,78 
O tratamento paliativo está indicado em doentes de alto risco, tendo por objectivo 
a diminuição do fluxo e pressão arterial pulmonar (PAP).70 
No defeito parcial, a cirurgia pode ser realizada aos 2 anos ou posteriormente, 
estando recomendada quando existe sobrecarga significativa do VD.34,69 A técnica mais 
utilizada é a de remendo único.69  
O tratamento médico, em ambos, deve ser efectuado em condições pré-cirúrgicas e 
é dirigido à IC.70,76 Deve ser realizada profilaxia de EI durante toda a vida.34  
No caso de ventrículos não-equilibrados, as opções diferem: quando o VD ou VE 
são muito subdesenvolvidos deve ser considerada terapêutica paliativa univentricular, 
estando a reparação biventricular indicada aquando da existência de hipoplasia ligeira do 
VD.76 Nos casos de hipoplasia moderada a grave, a decisão de efectuar reparação 
univentricular baseia-se no índice valvular AV (área da válvula esquerda/área AV).69  
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No adulto, as indicações cirúrgicas são: encerramento do defeito parcial se houver 
sobrecarga de volume do VD significativa e reparação da válvula AV em doentes 
sintomáticos com regurgitação moderada a grave. Doentes assintomáticos com 
regurgitação da válvula esquerda moderada a grave e diâmetro telesistólico do VE > 
45mm e/ou disfunção do VE (fracção de ejecção do VE < 60%) devem ser submetidos a 
cirurgia valvular quando outras causas de disfunção do VE estejam excluídas.77 
A – Remendo único            B – Remendo duplo     C- Remendo único modificado 
Fig.5 – Técnicas para correcção cirúrgica dos defeitos do septo aurículo-ventricular 
Legenda: RA: aurícula direita; LA: aurícula esquerda; RV: ventrículo direito; LV: 
ventrículo esquerdo. Fonte: Calkoen EE et al. (2016) 
 
3.1.7 Prognóstico e Seguimento 
A taxa de sobrevivência aos 10 anos em crianças com DSAV aumentou de 78% 
para 94% nos últimos 40 anos.72 
No tipo completo, o prognóstico depende do grau do shunt esquerdo-direito, da 
elevação da RVP e gravidade da insuficiência da válvula AV comum.18 Metade das 
crianças com este defeito morre no primeiro ano de vida, geralmente por IC ou 
pneumonia.70 Nas que sobrevivem, instala-se doença pulmonar vascular irreversível, na 
maior parte dos casos até os 2 anos.50,64,70 A sobrevivência, na ausência de tratamento, é 
de 4% aos 5 anos. A mortalidade por cirurgia dos DSAVc é 5-10%, sendo a sobrevivência 
de 83% aos 10 anos, com ausência de necessidade de reintervenção em 80-95% dos 
casos.70,76 
No tipo parcial, o prognóstico depende do grau de comunicação interauricular e de 
deformação valvular que são, geralmente, leves a moderados.18,34 A taxa de mortalidade 
cirúrgica é baixa (1-2%).33 Após a cirurgia, a sobrevivência é de 76% aos 40 anos, com 
reintervenção em 11% dos casos.76 
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Sem tratamento, 44% das crianças com S. Down e DSAVc morre nos primeiros 
anos de vida.79 
Em comparação com a população geral, pacientes com S. Down têm geralmente 
maior tempo de permanência em Unidade de Cuidados Intensivos, com maior 
necessidade de ventilação e complicações respiratórias no período pós-operatório, mas 
apresentam geralmente menor incidência de anomalias da válvula AV, formas 
ventriculares não-equilibradas e obstrução do tracto de saída do VE, condições que 
agravariam o prognóstico cirúrgico.69,79 Alguns estudos verificaram que a taxa de 
mortalidade é semelhante na população com e sem S. Down.4,5 Contudo, estudos recentes 
demonstram diminuição da mortalidade precoce em indivíduos com S. Down.69,80  
Também, verificou-se que doentes com S. Down têm melhores resultados e 
menores taxas de reintervenção, comparativamente à população geral.69,72,76,79  
A S. Down é factor de risco para desenvolvimento de bloqueio aurículo-ventricular 
pós-cirúrgico.3,4,5 Após a cirurgia, 5% dos pacientes desenvolvem fibrilhação auricular ou 
flutter auricular e 30% arritmias ventriculares.6 
No entanto, a cirurgia para correcção dos DSAVc em pacientes com S. Down deve 
ser efectuada no primeiro ano de vida.79 
A periodicidade do seguimento destes indivíduos depende da existência de doença 
residual.77 
 
3.2 DEFEITOS DO SEPTO VENTRICULAR 
 
3.2.1 Definição e Epidemiologia 
Esta CPC corresponde à existência de uma solução de continuidade no septo 
interventicular, representando a CPC mais frequente na população geral (20% do total 
nos casos isolados).34,81 
Existem várias nomenclaturas para os DSV, sendo uma delas a divisão entre 
perimembranoso (80%), muscular (5-20%), de entrada ou aurículo-ventricular (8-10%), 
infundibular (5-8%) e de Gerbode.69,82 
 
3.2.2 Etiologia 
 A comunicação interventricular (CIV) resulta de um desenvolvimento 
embrionário incorrecto das estruturas envolvidas na formação do septo interventricular.  
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3.2.3 Fisiopatologia 
A dimensão do defeito septal, pressões ventriculares, RVP e resistência vascular 
sistémica (RVS) determinam as consequências hemodinâmicas desta cardiopatia.18,81 
No início, existe igualização das pressões ventriculares e, com a diminuição da 
RVP, desenvolve-se shunt esquerdo-direito (fig.6).34,81 Quando existe uma pequena 
comunicação (geralmente <0.5 cm2), o defeito é restritivo e a pressão do VD é normal. 
Em defeitos grandes, não restritivos (geralmente> 1.0 cm2), a direcção do shunt é 
determinada pela RVP.18 Nestas situações, poderá haver sobrecarga de volume das 
cavidades cardíacas com compromisso do débito cardíaco (pela recirculação pulmonar 
desde o VE) e do leito capilar pulmonar, com desenvolvimento de doença vascular 










Fig.6 – Esquema representativo da fisiopatologia dos defeitos do septo ventricular. 
Fonte: Lissauer, T. (2012) 
 
3.2.4 Clínica 
Crianças com defeito pequeno são geralmente assintomáticas, sendo apenas 
objectivável um sopro às 2-6 semanas de vida.18,34 Em defeitos moderados ou graves 
surge, entre o primeiro e sexto meses: polipneia, fadiga durante a alimentação, 
hipersudorese, atraso estaturo-ponderal e infecções respiratórias frequentes, podendo em 
alguns casos surgir IC na primeira semana de vida.8 
Ao exame objetivo, nos defeitos pequenos existe: sopro holossistólico de grau III-
IV/VI, melhor audível no 3º ou 4º espaços intercostais (EIC) esquerdos com irradiação 
para o bordo direito do esterno e desdobramento fisiológico de S2.33,34 Nos defeitos 
moderados, poderá existir um sopro diastólico apical, indicando que o fluxo e retorno 
pulmonares estão significativamente aumentados.33,34 Nos defeitos grandes, existe 
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hepatomegália e sinais de hiperdinamismo cardíaco: precórdio proeminente, VD e VE 
palpáveis, desvio lateral do impulso apical e frémito no bordo esternal inferior 
esquerdo.18,33 
Em pacientes com síndrome de Eisenmenger surge: dispneia de esforço, dor 
torácica, síncope e hemoptise e ao exame objectivo verifica-se impulso no VD e aumento 
do P2, podendo não haver sopro de CIV.31, 81 A inversão do shunt provoca cianose central, 
hipocratismo digital e eritrocitose.31,34,81 
 
3.2.5 Diagnóstico 
O RXT é normal nos DSV pequenos, havendo cardiomegália e aumento da 
vascularização pulmonar nos moderados e dilatação da artéria pulmonar nos grandes.33,34 
Em casos mais graves, pode ocorrer edema intersticial e derrame pleural.8,18,34 Em casos 
de HTP grave, surge dilatação da artéria pulmonar e diminuição da vascularização 
pulmonar na periferia (oligoémia pulmonar – “árvore de inverno”).34,81 
O ECG nos DSV pequenos é normal, nos moderados (sem HTP) existem sinais de 
sobrecarga e hipertrofia do VE e nos grandes existe hipertrofia biventricular.18,33,34,81 Na 
síndrome de Eisenmenger verifica-se desvio direito do eixo, HVD e sobrecarga da 
AD.34,81 
O ecocardiograma é o exame preferencial de diagnóstico, permitindo a 
identificação e caracterização do shunt e patologias associadas.33,34 
O cateterismo cardíaco está indicado em caso de dúvida diagnóstica, como método 
de tratamento ou na suspeita de aumento da RVP.18,33,34 A angiografia identifica o 
número, dimensão e localização dos defeitos.33,81 
A RM cardíaca é utilizada em caso de dúvida diagnóstica ou para avaliação da 
sobrecarga do VE e quantificação do shunt.77 
 
3.2.6 Tratamento e Seguimento 
Os defeitos pequenos encerram em 50% das situações, geralmente nos primeiros 2 
anos, não havendo geralmente indicação cirúrgica.18,33,34 Os moderados encerram em 8% 
dos casos antes dos 2 anos e os que não o fazem determinam indicação cirúrgica ou apenas 
seguimento clinico regular.33,34 Nos defeitos grandes, o encerramento espontâneo é raro, 
existindo indicação cirúrgica.18 
O encerramento do defeito pode ser realizado por cirurgia ou por cateterismo.31 
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As indicações para encerramento cirúrgico são: doente com defeito grave no qual 
os sintomas são refractários ao tratamento médico, lactentes de 6-12 meses com HTP, 
crianças com mais de 2 anos e débito pulmonar/sistémico superior a 2:1, crianças com 
DSV com insuficiência aórtica, obstáculo subaórtico ou obstáculo subpulmonar 
significativo e DSV infundibular (pelo risco de regurgitação aórtica).18,34 
No procedimento, é usado um remendo sintético ou de pericárdio para encerrar o 
defeito, devendo a cirurgia ser realizada no primeiro ano de vida da criança.33 
O encerramento por cateterismo é maioritariamente utilizado nos defeitos do septo 
muscular.33 
No adulto, o encerramento é recomendado em doentes com sintomas atribuíveis ao 
shunt esquerdo-direito através de DSV residual, na ausência de doença pulmonar grave e 
doentes assintomáticos com sobrecarga do VE atribuível ao DSV.77 
Pacientes com síndrome de Eisenmenger respondem bem à terapêutica com 
vasodilatadores arteriais pulmonares e transplantação cardíaca e pulmonar.31 
O tratamento médico consiste no tratamento da IC.9,81 Em qualquer caso, há sempre 
necessidade de profilaxia da EI.34 
O seguimento destes doentes pode ser feito com recurso a ECG e ecocardiograma.18 
 
3.2.7 Prognóstico 
A evolução natural da doença depende da dimensão do defeito.18 Quando este é 
pequeno, pode surgir intolerância ao exercício, EI, arritmias e estenose subaórtica.18 Nos 
defeitos grandes, surgem infecções respiratórias frequentes, regurgitação aórtica, IC e 
HTP ou doença vascular obstrutiva pulmonar.18,31 
A taxa de mortalidade cirúrgica é inferior a 2% com bons resultados a longo prazo.33 
Adicionalmente, 6 meses após encerramento do defeito a antibioterapia profiláctica da EI 
pode ser descontinuada.33 
Na S. Down são mais frequentes os defeitos de entrada, seguidos dos 
perimembranosos. Nesta, a diminuição tardia ou a manutenção elevada da PAP atrasa o 
início da clinica, com consequente atraso no diagnóstico de DSV e maior probabilidade 
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3.3 DEFEITOS DO SEPTO AURICULAR 
 
3.3.1 Definição e Epidemiologia 
É caracterizada por uma solução de continuidade no septo interauricular, com shunt 
contínuo entre as duas aurículas.33,34,83 É classificada em quatro tipos, consoante a 
localização do defeito no septo.18,34 No defeito tipo ostium secundum (75% dos casos dos 
DSA), a continuidade é na porção média do septo interauricular, na região da fossa 
oval.9,14,18,33,34 No defeito tipo ostium primum (15-20% dos casos de DSA), a abertura é 
na região inferior do septo interauricular, estando associado a disfunção das válvulas AV, 
sendo descrito como DSAV.34,83 No defeito tipo sinus venosus (5-10%), a abertura é na 
parte superior do septo auricular, próximo das veias cavas.31,34,83 O defeito tipo seio 
coronário é muito raro, localizando-se no local de abertura do seio coronário.34,83 
 
3.3.2 Etiologia 
 Resulta de um desenvolvimento embrionário incorrecto das estruturas envolvidas 
na formação do septo interauricular.  
 
3.3.3 Fisiopatologia 
O shunt interauricular é determinado pela compliance relativa dos ventrículos, 
dimensão do DSA e características da circulação pulmonar e sistémica.31,34 Após o 
nascimento, o VD tem uma parede muscular espessa e pressão inferior à do VE, existindo 
shunt esquerdo-direito (fig.7). Com a diminuição da RVP e aumento da compliance do 
VD, há intensificação do shunt. Em defeitos pequenos não existe fluxo de alta pressão 
pelo shunt.18 Contudo, em shunts grandes, poderá ocorrer dilatação das cavidades 
cardíacas direitas e da artéria pulmonar, com aumento do risco de desenvolvimento de 






Fig.7 - Esquema representativo da fisiopatologia dos defeitos do septo auricular. 
Fonte: Lissauer, T. (2012) 
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3.3.4 Clínica 
Nos defeitos ligeiros a moderados, os sintomas surgem geralmente na quarta ou 
quinta décadas de vida.18,31,34,83 O aumento da rigidez do VE, com consequente disfunção 
do enchimento diastólico, provoca aumento do shunt esquerdo-direito e sobrecarga do 
VD, surgindo infecções respiratórias de repetição, dispneia de esforço e, em casos mais 
graves, arritmias auriculares (fibrilhação ou flutter auricular), HTP, IC direita e síndrome 
de Einsenmenger.18,31,34,83 A hipertensão arterial e doença arterial coronária contribuem 
também para a diminuição da compliance do VE.31 
Nos defeitos grandes, os sintomas geralmente surgem às 3-6 semanas de vida, 
nomeadamente atraso estaturo-ponderal, polipneia, taquicárdia, intolerância ao esforço e 
infecções respiratórias de repetição. Se houver shunt direito-esquerdo, surgirá 
cianose.18,34,83 
Ao exame objectivo, poderá haver: hepatomegália, impulso ventricular direito, S1 
normal ou desdobrado, com acentuação do som de encerramento da válvula tricúspide, 
desdobramento fixo de S2, sopro de ejeção no 2º EIC esquerdo, sopro meso-diastólico no 
4º EIC esquerdo e sopro holossistólico no ápex no DSA OP.18,31,33,34 
Se elevação marcada da RVP, há aumento da intensidade do P2, podendo o S2 ser 
único, diminuição da intensidade dos sopros nos focos pulmonar e tricúspide e 
surgimento de sopro diastólico no foco pulmonar.31 
 
3.3.5 Diagnóstico 
No RXT, geralmente surgem alterações aquando da existência de shunts grandes, 
nomeadamente cardiomegália (por aumento da AD e VD) e aumento do tronco da artéria 
pulmonar e da vascularização pulmonar.9,18,33,34 
No ECG, existe desvio do eixo para a direita nos DSA OS (pela sobrecarga do VD) 
e desvio superior e esquerdo nos DSA OP.8,33 Em ambos pode haver bloqueio de ramo 
direito e dilatação ou hipertrofia auricular e ventricular direitas.18,31,33,34 Se houver 
síndrome de Einsenmenger, existirá desvio direito do eixo e HVD.83 
O ecocardiograma é o exame preferencial de diagnóstico sendo que, associado ao 
estudo doppler, permite caracterizar o defeito septal, o shunt, as cavidades cardíacas, 
cardiopatias associadas, quantificar a PAP e estimar a razão entre fluxo pulmonar e 
sistémico.8,34,83 
A tomografia computorizada (TC) e RM cardíaca estão indicadas em caso de dúvida 
diagnóstica ou para caracterização da sobrecarga de volume do VD.77,83 
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O cateterismo cardíaco está indicado em casos de HTP importante, suspeita de 
outras malformações ou como meio de tratamento.18,31,33,77,83 
 
3.3.6 Tratamento e Seguimento 
O objectivo do tratamento é evitar a progressão para arritmias, doença vascular 
embólica e pulmonar e IC.34 
O encerramento espontâneo dos DSA é raro, ocorrendo em 3% dos casos.14 
Todas as crianças sintomáticas ou aquelas assintomáticas e com relação entre débito 
pulmonar e sistémico superior a 1.5 devem ser submetidas a encerramento do defeito 
auricular, idealmente nos primeiros 3 anos de vida.33,34 
Nos adultos, a indicação principal para encerramento do defeito é a existência de 
dilatação das cavidades cardíacas direitas e RVP <5 unidades de Wood.77,83  
O encerramento do defeito pode ser realizado por cateterismo cardíaco ou 
cirurgia.34 
O encerramento do DSA OS é geralmente por dispositivo percutâneo e está 
indicado em casos não complicados com shunt esquerdo-direito significativo.31,77,83 
A opção cirúrgica é reservada para os casos em que não há possibilidade de 
encerramento por cateterismo, sendo a técnica recomendada nos DSA OP, seio venoso e 
coronário.9,14,83 
A terapêutica médica consiste no tratamento das infecções respiratórias, arritmias, 
HTA, doença coronária ou IC.33,34,83 O risco de EI é baixo, pelo que não é recomendada 
profilaxia antibiótica.31,34 
O seguimento deve ser regular, excepto nos casos de encerramento antes dos 25 
anos em que não existam sequelas pós-cirúrgicas.77 
 
3.3.7 Prognóstico 
Em indivíduos submetidos a cirurgia em idade jovem, a taxa de mortalidade 
cirúrgica é inferior a 0.5% nos defeitos OS e inferior a 5% nos OP, havendo melhoria 
sintomática rápida, principalmente se o encerramento for por cateterismo.14,18,33 
Caso a cirurgia tenha sido efectuada após os 20 anos, a incidência de complicações 
pós-cirúrgicas, nomeadamente IC e arritmias auriculares é maior.18,77,83 
A existência de shunt residual, disfunção importante do VD, regurgitação tricúspide 
e PAP elevada são factores pós-cirúrgicos de mau prognóstico que implicam seguimento 
regular.77 
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Na S. Down, o DSA OP é o mais frequente, seguido do DSA OS isolado, sendo o 
encerramento espontâneo pouco frequente.5 
 
3.4 PERSISTÊNCIA DO CANAL ARTERIAL 
 
3.4.1 Definição e Epidemiologia 
Corresponde à persistência do canal arterial (estrutura que permite a comunicação 
entre o tronco da artéria pulmonar e a aorta descendente no período fetal) em crianças de 
termo com idade superior a 3 meses (fig.8).34,84 Quando isolada, representa cerca de 10% 
das CPC.9,18,33,84 
O encerramento funcional do canal ocorre 10 a 18 horas e o anatómico às duas a 
três semanas após o nascimento e resulta da queda dos níveis de prostaglandinas e 







Fig.8 – Esquema ilustrativo do canal arterial (PDA: persistência do canal arterial, Ao: 
aorta; PA: artéria pulmonar; RV: ventrículo direito; LA: aurícula esquerda; LV: 
ventrículo esquerdo). Fonte: Kasper et al. (2015) 
 
3.4.2 Etiologia 
O principal factor predisponente é a prematuridade, havendo, contudo, outros 
factores de risco, nomeadamente doença cromossómica, nascimento em grande altitude 
ou seguido de asfixia e infecção congénita por rubéola, estando também descritos casos 
de PCA familiar com risco de recorrência de 3%.9,18,34,84 
 
3.4.3 Fisiopatologia 
A diminuição da RVP após o nascimento determina o shunt de sangue da aorta 
descendente para a artéria pulmonar.34 A magnitude do mesmo é dependente da 
resistência do canal arterial (comprimento, diâmetro e trajecto) e da razão entre a RVP e 
PDA 
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RVS.18,31,33,34 Em casos de shunts pequenos, as pressões da artéria pulmonar, VD e AD 
são normais.18 Nos shunts grandes, o aumento do fluxo pulmonar determina dilatação das 
cavidades cardíacas e artérias aorta e pulmonar.18 Em casos extremos, 70% do débito do 
VE é desviado para a circulação pulmonar através do canal.18 
 
3.4.4 Clínica 
Os sintomas e sinais dependem da dimensão do shunt e grau de HTP.33,34 
Em shunts pequenos, as crianças são assintomáticas, podendo surgir sintomas de 
IC e HTP na terceira ou quarta décadas de vida.33,34 Em shunts moderados ou grandes, 
surge: taquicárdia, polipneia, diaforese e fadiga durante a alimentação, recusa alimentar 
e atraso estaturo-ponderal entre as 3-6 semanas de vida, sendo que, em casos mais graves, 
surgem infecções respiratórias de repetição, IC e síndrome de Einsenmenger.9,18,33,34,84 A 
existência de shunt direito-esquerdo determina cianose diferencial (só na metade inferior 
do corpo) e hipocratismo dos dedos dos pés, uma vez que o sangue desoxigenado é 
bombeado pela aorta descendente (fig.9).14,31 
Ao exame objectivo, no shunt grande, a onda de pulso é ampla, havendo pulsos 
“saltões”. O impulso apical é proeminente e pode estar desviado para a esquerda. Existe 
aumento da intensidade do P2, podendo haver desdobramento paradoxal.33 Geralmente é 
auscultável um sopro associado a frémito, que inicia logo após S1, atinge intensidade 
máxima no fim da sístole e diminui na diástole. Pode ser localizado ao 2º EIC esquerdo 
ou irradiar para a clavícula esquerda ou bordo esternal esquerdo. Se houver aumento da 
RVP, o componente diastólico pode estar ausente.18 Um sopro diastólico apical pode ser 
detectado em pacientes com shunts esquerdo-direito importante.18,34 
Em pacientes com shunt moderado ou grande, não tratados, pode ocorrer doença 
vascular pulmonar irreversível.86 Com o aumento da RVP, o fluxo pelo canal diminui, 








Fig.9 – Cianose diferencial. Fonte: Kasper et al. (2015) 
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3.4.5 Diagnóstico 
No RXT, surgem alterações nos shunts moderados ou grandes, nomeadamente 
cardiomegália, proeminência dos arcos da artéria pulmonar e aorta e aumento da 
vascularização pulmonar.34 Quando se instala doença vascular obstrutiva pulmonar surge 
o padrão “árvore de inverno”.34 
No ECG, as alterações surgem em shunts moderados ou graves, nomeadamente 
sinais de dilatação da aurícula esquerda (AE) e HVE.33,34 Se doença vascular obstrutiva 
pulmonar, surge hipertrofia biventricular.33,34 
O ecocardiograma é o exame preferencial de diagnóstico.77 Associado ao estudo 
doppler, permite a visualização do canal arterial, da direcção e magnitude do shunt e 
detecção de outras cardiopatias.18 
A TC e RM cardíaca estão indicadas para quantificação do volume do VE ou 
avaliação anatómica da artéria pulmonar.77 
O cateterismo cardíaco não está geralmente indicado como meio de diagnóstico, 
excepto se dúvida diagnóstica ou para esclarecer o estado vascular pulmonar ou para 
cálculo da RVP.21 Para além de meio de diagnóstico, é utilizado como tratamento.18,33 
 
3.4.6 Tratamento e Seguimento 
Nos recém-nascidos de termo, o canal geralmente encerra espontaneamente nas 
primeiras semanas, enquanto que nos pré-termo o mesmo pode encerrar após o primeiro 
ano de vida.18,33 O seu encerramento é necessário nos casos em que tal não ocorreu até 
aos 3 meses.34 
Nos recém-nascidos pré-termo, as opções são ou tratamento conservador ou 
cirurgia.34,84 No primeiro caso, a administração de indometacina ou ibuprofeno provoca 
o encerramento do canal arterial em 80-90%.34,84 
Nos recém-nascidos de termo, o método de tratamento preferencial é o 
encerramento percutâneo por cateterismo cardíaco, utilizando-se uma espiral ou 
dispositivo de oclusão.8,84 Este procedimento é o mais aconselhável em indivíduos com 
idade superior a 1 ano e pode ser realizado em crianças sintomáticas sem HTP, após 
atingirem os 5kg de peso.33 
O tratamento cirúrgico deve ser realizado durante o primeiro ano de vida e está 
indicado em lactentes com menos de 6kg com canal arterial grande e IC refractária à 
terapêutica médica. No pré-termo, está indicado quando o tratamento médico está 
contraindicado ou existe resistência à indometacina. A HTP não constitui contra-
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indicação, desde que seja demonstrada por estudos hemodinâmicos que o shunt é 
predominantemente esquerdo-direito e que não exista doença pulmonar vascular 
grave.18,34 
Em todas as situações deve ser mantida terapêutica profiláctica para a EI até 6 meses 
após o procedimento.34 
Nos adultos, as recomendações são para encerramento do canal preferencial por 
dispositivo, em doentes sem sinais de sobrecarga de volume do VE, com HTP mas com 
resistência arterial pulmonar < 2/3 da pressão sistémica ou < 2/3 da RVS.77   
Se não existir HTP ou complicações cirúrgicas, indivíduos com canal encerrado 
apenas devem ser seguidos durante os 6 meses seguintes à cirurgia.34 
 
3.4.7 Prognóstico 
Depende das características do canal e do shunt.84 
Na ausência de tratamento, as principais causas de morte são: IC, EI, dilatação 
aneurismática, calcificação e rutura do canal.31 
O cateterismo tem uma taxa de oclusão de 90% e a cirurgia de 95%, sendo as 
complicações raras em ambos os procedimentos.18,34 Após a cirurgia, o risco de EI 
mantém-se semelhante ao da população geral.84 
 
3.5 TETRALOGIA DE FALLOT 
 
3.5.1 Definição e Epidemiologia 
Nesta CPC existem quatro alterações morfológicas, nomeadamente: obstáculo na 
câmara de saída do VD, CIV, cavalgamento da aorta sobre a crista do septo ventricular e 







Fig.10 – Esquema representativo da fisiopatologia da tetralogia de Fallot.  
Fonte: Lissauer, T. (2012) 
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3.5.2 Etiologia 
Esta patologia está associada a várias lesões designadas por CATCH22 
(cardiopatia, face anormal, hipoplasia do timo, fenda do palato e hipocalcémia).18,34 
 
3.5.3 Fisiopatologia 
A gravidade do obstáculo à saída do VD determina a direcção e magnitude do fluxo 
através da CIV e o grau de hipertrofia do VD.18,31,33,34 
Quando o obstáculo é ligeiro, o shunt é esquerdo-direito.18  
Contudo, quanto maior for a obstrução à saída do VD e menor a RVS, maior será o 
shunt direito-esquerdo a nível ventricular.18,31,33 Nos obstáculos moderados o shunt é 
bidirecional, havendo shunt direito-esquerdo aquando da realização de exercício físico.34 
Quando o obstáculo é grande há shunt direito-esquerdo.18,34 
 
3.5.4 Clínica 
Quando o obstáculo à saída do VD é ligeiro, surge taquipneia, recusa alimentar e 
má progressão ponderal às 4-6 semanas de vida.34 Nos casos de obstáculos moderados, o 
agravamento do defeito determina o aparecimento de cianose entre os 6 e 18 meses de 
idade, que ocorre inicialmente durante o esforço e que posteriormente se torna 
persistente.34 Nos obstáculos graves, surge cianose nos primeiros dias de vida.18,34  
Na ausência de tratamento, a TF determina cianose persistente, dispneia e fadiga de 
esforço e atraso de crescimento, desenvolvimento e pubertário.18 
Os “ataques” hipercianóticos paroxísticos e “posição de cócoras” são manifestações 
importantes da gravidade da TF. Os primeiros correspondem a episódios súbitos de 
cianose, dispneia e alterações da consciência, resultantes da diminuição do fluxo 
sanguíneo pulmonar com consequente hipoxémia. A posição de cócoras (que permite o 
aumento da RVS) é adoptada na tentativa de alívio da cianose, lipotímia e dispneia.34 
Ao exame objectivo poderão existir: hipocratismo digital, dispneia e cianose. Na 
auscultação cardíaca, o S1 é normal e o S2 é frequentemente único. É comum haver um 
sopro sistólico II-IV/VI no 4º EIC junto ao bordo esternal esquerdo, com irradiação para 
o dorso, estando a sua menor intensidade associada a maior obstrução à saída do VD.13  
 
3.5.5 Diagnóstico 
No RXT, surge estreitamento da base cardíaca, concavidade do arco pulmonar no 
bordo esquerdo do coração e posição mais superior do ápex, justificando a típica 
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denominação de “coração em bota” (fig.11).9,18 Existe também diminuição da 
vascularização pulmonar, pelo menor fluxo sanguíneo pulmonar. Pode ser identificado o 
arco aórtico direito, à direita da traqueia. Nas crianças acianóticas o exame pode ser 
normal. 
No ECG existe desvio direito do eixo e HVD.34 
O ecocardiograma é o exame preferencial para o diagnóstico de TF.18 Permite a 
avaliação do obstáculo de saída, válvula pulmonar, tronco e ramos da artéria pulmonar, 
cavidades cardíacas, septo ventricular, patologias associadas e, pelo doppler, do shunt 
interventricular.   
A RM é importante para a quantificação do volume do VD e gravidade da 
regurgitação pulmonar.31 
O cateterismo e angiografia cardíacos estão indicados na caracterização da 








Fig.11 - RXT com achado típico da tetralogia de Fallot: “coração em bota”.  
Fonte: Hall JG et al. (2011). 
 
3.5.6 Tratamento e Seguimento 
O tratamento depende do grau de obstrução do tracto de saída do VD.  
Recém-nascidos com obstrução marcada do tracto de saída do VD ou atrésia 
pulmonar requerem tratamento médico e cirúrgico no período neonatal.18 A melhor opção 
para estes casos é a cirúrgica (paliativa ou correctora).17,18 
A cirurgia paliativa, geralmente indicada nos casos em que a cirurgia correctora é 
considerada factor de risco importante, consiste em um de dois procedimentos, que visam 
aumentar o fluxo sanguíneo pulmonar, nomeadamente: anastomose entre a artéria 
subclávia e os ramos da artéria pulmonar (numa tentativa de substituição do canal arterial) 
e valvuloplastia de balão (no tracto de saída do VD).33 
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A cirurgia correctora consiste no encerramento da CIV com um remendo e 
alargamento do tracto de saída do VD com ressecção de bandas musculares e, se 
necessário, valvuloplastia ou valvulectomia pulmonar.18,34 
Em crianças com sintomatologia menos exuberante, com boa evolução ponderal e 
sem hipóxia, a cirurgia correctora deverá ser realizada entre os 4 e 12 meses.18 
Nas crises hipercianóticas, o tratamento é emergente, devendo a criança ser 
colocada em posição genupeitoral e iniciada a administração de oxigénio e morfina. Se 
não houver melhoria, devem ser administrados fármacos que aumentem a RVS e 
diminuam o shunt direito-esquerdo. Fármacos bloqueadores ß-adrenérgicos, como o 
propranolol estão indicados para tratamento e profilaxia das crises.18,33,34 Em recém-
nascidos, pode ser administrada prostaglandina E1 ou E2, na tentativa de reabertura do 
canal arterial.34 
A policitémia e crises de hipóxia constituem indicação cirúrgica.34 
Em todos os casos, deve haver profilaxia da EI.34 
Todos os doentes devem ser submetidos a seguimento cardíaco periódico, o qual 
deve ser anual em casos seleccionados.77 
 
3.5.7 Prognóstico 
A evolução habitual desta patologia é o agravamento progressivo do obstáculo de 
saída do VD, com aumento da cianose e crises de hipoxémia. Adicionalmente, há maior 
risco de EI e IC.18 
O prognóstico pós-cirurgia correctora é favorável, sendo a taxa de mortalidade 
inferior a 5%.8,18,34 A maioria dos pacientes fica assintomática, apesar de haver menor 
tolerância ao exercício físico.  
A cirurgia paliativa também tem demonstrado bons resultados. Contudo, com o 
crescimento, há necessidade de maior fluxo pulmonar, podendo ser necessária nova 
anastomose ou cirurgia correctora.18  
Há aumento do risco de EI após estes procedimentos e em 15% e 25% dos casos 
surgem arritmias ventriculares e auriculares, respectivamente.31,33 
Geralmente é necessária nova cirurgia 10 a 15 anos após a primeira, principalmente 
para correcção de valvulopatia pulmonar.33 
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4. SEGUIMENTO DE INDIVÍDUOS SEM CARDIOPATIA 
 
Indivíduos com S. Down, mesmo sem CPC, têm maior incidência de outras 
cardiopatias (valvulopatias, arritmias, anomalias septais e alterações do automatismo 
cardíaco) e de doenças com manifestações cardíacas (patologia tiroideia e pulmonar).7 
Nos últimos anos da adolescência, há aumento da incidência de prolapso da válvula 
mitral e regurgitação aórtica, geralmente assintomáticas.14,25,42,50,64 A etiologia parece ser 
a diminuição da densidade das fibras de colagénio do tecido conjuntivo.13,54 Nestes casos 
há também aumento do risco de EI, particularmente pelo facto dos indivíduos com S. 
Down terem maior incidência de doença periodontal.26 O sedentarismo, frequente nos 
indivíduos com S. Down, parece estar associado a diminuição da massa ventricular 
esquerda e disfunção diastólica.86 
Recentemente, verificou-se a existência de defeitos cardíacos em indivíduos com 
S. Down sem CPC, nomeadamente: septo membranoso maior, septo ventricular menor e 
displasia das válvulas AV.43 
Alterações a nível do automatismo cardíaco, mesmo na ausência de doença cardíaca 
estrutural, com respostas inadequadas da frequência cardíaca e da pressão arterial a vários 
estímulos excitatórios, como o exercício físico e o despertar, são frequentes.6,7  
A doença tiroideia pode afectar o sistema cardiovascular e provocar compromisso 
da função ventricular.44 O hipotiroidismo, frequente em indivíduos com S. Down, poderá 
provocar diminuição da função e contractilidade miocárdica e do débito cardíaco.14,15,44 
O hipertiroidismo, apesar de menos frequente (0.8-2.5%), parece estar associado a HTP 
moderada e transitória, provocada pelo aumento do débito cardíaco.14,44  
Recém-nascidos com S. Down têm incidência de HTP 50 vezes superior à 
população geral, desenvolvendo-se esta ainda mais frequente e precocemente na 
subpopulação com CPC.4,5,14,60,87 Para além disso, a instalação de doença vascular 
pulmonar irreversível, situação que constitui contra-indicação para correcção cirúrgica 
das CPC, desenvolve-se mais precocemente nestes indivíduos.50,61 
A maior incidência de HTP na S. Down é consequência de várias alterações, mais 
prevalentes nesta população: alterações genéticas, hipoplasia pulmonar, hipoventilação 
alveolar, compromisso da função endotelial dos vasos pulmonares, menor espessura da 
camada média das arteríolas pulmonares, diminuição do número de fibras elásticas na 
parede alveolar, menor produção de prostaciclina e óxido nítrico e maior de endotelina-1 
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e tromboxano e infecções respiratórias recorrentes.3,10,15,36,44,50,88 Adicionalmente, as 
CPC, ao provocarem shunt esquerdo-direito e consequente sobrecarga de volume 
sanguíneo na circulação pulmonar, contribuem para o desenvolvimento ou agravamento 
da HTP.32,36 
Assim, todos os pacientes com S. Down, mesmo sem cardiopatia diagnosticada, 
devem ser submetidos a avaliação semiológica completa e realização de exames 
complementares de diagnósticos periódicos, de forma a detectar atempadamente 
patologias que determinem cardiopatia.14,50 Em indivíduos sem clínica ou diagnóstico de 
cardiopatia, recomenda-se realização periódica de ECG na infância e ecocardiograma na 
adolescência/idade adulta jovem, para além dos exames auxiliares complementares de 
diagnóstico recomendados a todas as crianças com S. Down no período neonatal, dada a 
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A S. Down é uma doença com componente etiológico complexo, associada a 
inúmeras manifestações clínicas, que limitam de forma importante a qualidade de vida 
dos indivíduos afectados. A elevada prevalência desta patologia deve justificar o 
conhecimento e actualização constantes por parte dos profissionais de saúde no que 
respeita às particularidades desta síndrome.  
Os indivíduos com S. Down requerem seguimento médico regular, com vista à 
profilaxia de complicações mais frequentemente associadas à doença, vigilância a nível 
clínico, laboratorial e com recurso a exames complementares de diagnóstico de 
parâmetros com maior probabilidade de surgir alterados nesta população, monitorização 
de patologias já existentes e tratamento correcto e adequado das mesmas.  
De todas as doenças associadas à S. Down, a cardiopatia congénita, presente em 
cerca de 50% dos casos, é aquela que tem maior importância na definição do prognóstico 
destes pacientes. Para além de ser a principal causa de morte nos primeiros anos de vida, 
é um importante factor que contribui para o aumento da morbilidade nestes indivíduos, 
em todas as idades. Estas patologias estão associadas a aumento do risco de 
desenvolvimento de outras cardiopatias, eventos cardiovasculares major, doença 
pulmonar e condicionam importantes alterações a nível do crescimento e diversas áreas 
de desenvolvimento, representando um problema de saúde com repercussão a nível 
emocional, profissional, social e financeiro.  
Perante suspeita de gestação de um feto com S. Down, deve ser realizado 
ecocardiograma fetal, tal como a detecção de cardiopatia constitui indicação para análise 
do cariótipo do feto.  
Todos os recém-nascidos com S. Down devem ser submetidos a exame clínico 
completo mas, uma vez que este detecta apenas 50% dos casos de cardiopatia congénita, 
devem também ser avaliados através da realização de estudo ecocardiográfico ou, na 
impossibilidade de execução do mesmo, electrocardiograma.  
A importância destas atitudes diagnósticas prende-se com a relevância e gravidade 
da existência de cardiopatia congénita, principalmente nestes indivíduos, que apresentam 
maior incidência de inúmeras patologias com possível repercussão a nível cardíaco ou 
cuja cardiopatia agrave de forma importante a sua condição.  
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A maior parte das cardiopatias congénitas associadas à S. Down necessita de 
tratamento cirúrgico. Esta síndrome não determina aumento do risco de mortalidade 
cirúrgica, devendo todas as crianças ser submetidas a correcção do defeito perante 
indicação médica, o mais precocemente possível, de forma a evitar a progressão para 
doença vascular pulmonar irreversível.  
A cardiopatia congénita mais frequente em indivíduos com S. Down é o defeito do 
septo aurículo-ventricular (30-60%), nomeadamente o de tipo completo, associado a 
comunicação interauricular e interventricular e existência de uma válvula aurículo-
ventricular comum com um orifício para ambos os ventrículos. O diagnóstico, tratamento 
cirúrgico adequado e precoce, bem como o seguimento regular e correcto são essenciais 
para a existência de um bom prognóstico.  
Os defeitos do septo ventricular ocorrem em 20-35% dos indivíduos com S. Down, 
os defeitos do septo auricular tipo ostium secundum em 8-10% e persistência do canal 
arterial em 7%, devendo o clínico adaptar a abordagem destes pacientes às 
particularidades deste síndrome. A tetralogia de Fallot ocorre isoladamente em 3-7% dos 
casos de cardiopatia congénita na S. Down, estando por vezes presente em associação 
com defeito do septo aurículo-ventricular.  
Indivíduos com S. Down sem cardiopatia têm maior probabilidade de desenvolver 
valvulopatia, nomeadamente prolapso da válvula mitral e regurgitação aórtica, alterações 
a nível do automatismo cardíaco, arritmias e anomalias dos septos cardíacos. Também, 
doenças como o hipotiroidismo, hipertiroidismo e hipertensão pulmonar, mais frequentes 
nestes indivíduos, podem condicionar importantes manifestações cardíacas.  
Assim se compreende a importância do seguimento destes indivíduos, desde o 
período pré-natal, em que a correcta avaliação dos mesmos contribuirá para uma melhor 
definição da sua abordagem logo após o nascimento, a qual se deve manter de forma 
regular durante todas as fases de vida. Assim se garante que a esperança média de vida 
dos mesmos continua a aumentar, associada a melhoria da qualidade de vida a todos os 
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